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   We report a case of a 34-year-old male, who had urinary tract calculus, caused by 
complete deficiency of adenine phosphoribosyltransferase. 
   Ureterolithotomy was performed on February 28, 1983. 
   Infrared spectroanalysis revealed a 2,8-dihydroxyadenine calculus. APRT activity was less 
than 1% of the normal level, and it was found to be complete deficiency of APRT. Since 
the  operation, 300 mg/day of allopurinol is being administered without any sign of recurrence. 
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緒 言
代 謝 障害 のひ とつ であ るadeninephosphoribosyl-
transferase欠損 症 に とも な う尿 路 結 石 症 の報 告 例 は
少 な い1"'13)
今 回,わ れ わ れ は この酵 素 の 完 全 欠損 症 に よ る尿 路
結 石症 を 経 験 した の で,そ の 概 要 と と もに 若 干 の文 献








診したが,疹 痛が 自然に消失 したために 放置してい
た.1982年9月に右側腹部痛が再度出現 したため当科
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を 受 診 した.
DIPに て右 腎 よ りの造 影 剤 の排 泄 不 良 を 認 め た た
め,精 査 な らびに 治 療 目的 に て 当科 に入 院 した.
現 症=体 格 中等 度,栄 養 状 態 良 好,眼 瞼 結 膜 に 貧 血
像 な し,眼 球 結 膜 に 黄 染 な し.
胸腹 部 な らびに 男 子 生 殖 器 の理 学 的所 見 に 異 常 を認
め な か った.
入 院 時検 査 成 績:ESR9mm(1hr)22mln(2hr),
CRP(一)
血 液 像;赤 血 球 数506×10`/mm3,Hb14.99/d1,
Ht値45.8%,白 血 球 数5,200/mm3,血小板 数23・2
×lo4/mm3








腎 機 能 検査;GFR85ml/min,PsP34%(15
min),73%(120min)





















































手術所見;右 腰部 斜切開にて尿管に 到達した とこ
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た.そ こ で患 者 赤 血 球 のAdeninephosphoribosyl-
transferase(以下APRTと 略 す)活 性 を 測 定 した
とこ ろ,そ の 活性 は正 常 人 の1%以 下 で,APRT完
全 欠 損 症 で あ る こ とが 判 明 した.
術 後 経 過;術 後 経 過 は 良 好 で,手 術 後1引コ目に 軽快
退 院 した.な お 患 者 は 現 在 ア ロプ リ ノー ルlEl300
mg投 与 に て経 過 観 察 中 で あ るが,結 石 の再 発 は認 め
てい な い.ま た 腎機 能 もお おむ ね 正 常 で あ る.
考 察
2,8-dihydroxyadenine(以下2,8-DHAと 略 す)
結 石 は武 本 ら の報 告 以 来,自 験 例 を含 め15例報告 され
て い る1～13).
今 回 わ れ わ れ は,欧 米 の報 告 例 を も含 め15～17)、若 干
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Table1・2,8-Dihydroxyadenine結石 症 例(本 邦 報 告 例)
発表者 年齢 性別 主 訴 治 療 原 因
1武 本 ほか24歳 ♂





3黒 田ほか38歳 ♂ 左側腹部痛
4野 呂 ほか6歳 ♀ 発 熱
5長 田 ほか50歳 ♂ 左側腹部痛
6竹 内宣ほか36歳 ♀










11久 島 ほ刀・47歳 ♀ 左側 腹部痛
12橋 中 ほか33歳 ♂ 不詳
13景 山 ほか 3歳 ♀ 発 熱



























ア ロプ リノール 投与
左 尿 管切石
アロ プ リノール投 与
腎移植



















の文 献的 考 察 を お こな い た い.
Fig.7はアデ ニ ンの代 謝 経 路 を示 した 図 で あ る が,
APRT活 性 が な い た め ア デ ニ ンが ア デ ニ ル酸 に 再 利
用 され ず,ア デ ニ ンは,8-hydroxyadenineを経 て,
きわ め て 難溶 性 の2,8-DHA排 泄 増 加が お こ る もの
と考 え られ て い る.VanAckcrら15)によれ ば,こ の
2,8-DHAの溶 解 度 は11.の 水 に1～3mgと 非 常 に
難溶 性 で あ り,ま た そ れ は,尿 酸 の溶 解 度 の50分の1
程 度 で あ る.こ のた め,尿 路 中に 結 石 が 形 成 され る と
説 明 され てい る.一 般 にAPRT欠 損 症 は,常 染 色 体
劣 性遺 伝 疾 患 と考 え られ て い る.そ の酵 素 活 性 は,わ
れ われ の調 べ え た 本 邦15例中,APRT完 全 欠 損 症 が
3例,APR.T部 分 欠 損 症 が8例,不 詳 が4例 で あ る.
APRT欠 損 症 で の 結 石 形 成 過 程 に 関 して は,
APRT完 全 欠損 症 で あ って も,か な らず し も結 石 が
存 在 しな い こ と,ま た 部 分 欠 損症 で も,結 石 形 成 を 認
め る症 例 が あ る こ と よ り,他 の結 石 形 成 因 子 の 関 与 も
重 要 で あ る と考 え られ て い る.
本症 の年 齢 分布 は9ヵ 月 か ら50歳で あ り,6歳 以下
の症 例 が8例 に 認 め られ て い る.性 別は 男 子 が10例,
女子 が5例 と男 子 が 女 子 の2倍 で あ る.
主 訴 とし ては 側 腹 部 痛,発 熱,血 尿,膿 尿,結 石 自
排 な どが あ り,発 熱 が7例,側 腹 部痛 が5例 の 順 で あ
る。 小 児 では 発 熱,成 人 で は側 腹 部 痛 を 主 訴 と して い
る こ とが 多 い.し か しな が ら,同 じ くプ リンの 代 謝異
常 で お こるLesch-Nyhan症候 群 の よ うな 特 異 な 神経
症状 は 報告 され て い ない.こ の理 由 と して は,APRT
はHypoxanthineguaninephosphoribosyltrans-
feraseに比 べ て 脳 内に おけ る 活 性 が きわ め て低 いた
め であ る と考 え られ て い る.
2,8-DHA結石 症 の診 断 は,結 石 の 分析 を お こ なえ
ば 容 易 であ るが,顕 微 鏡 で はroundcrystalとして,
また 偏 光 顕 微 鏡 で は,車 軸状 の切 れ 目が み られ る2,8-
DHA結 晶 を 鏡検 す る こ とが,診 断 の一 翼 とな る と さ
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れ て い る14).
レ線 検 査 で は 一般 に 透 過 性 を 示 す た め,有 用 で ない
こ とが 多 い が,レ ン トゲ ン透 過 性 の 結 石 自排 を く りか
え し てい る症 例 が あ る場 合,こ の 疾 患 を も考 慮 す る必
要 が あ る と思 わ れ る.APRT欠 損症 は,完 全 欠 損,
部 分 欠 損 に か か わ らず,2,8-DHAに よ る尿 路 結 石 症
と腎 機 能 障害 が 臨 床 的 に 重 要 で あ る.
治 療 に 関 して は,外 科 的 な らびに 薬剤 投 与 療 法 が な
され て い る.結 石 再 発 予 防 に はxanthineoxidasc
inhibitorであ る ア ロプ リ ノール投 与 が 有 効 と考 え ら
れ る3・15).しか し尿 酸 と異 な り,2,8-DHAはPH7
以 上 の ア ル カ リ溶 液 中 で も きわめ て溶 け に く く,結 石
の予 防 と して の尿 アル カ リ化 は,ま った く効 果 が な い
といわ れ て い る2).い っぽ う,低 プ リ ン食 投 与 に よる






本 論文 の要 旨は,第103回日本泌尿器科学 会関西地方 会に
おいて発表 した.
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